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-< (54) Título: MÉTODO DE DIAGNÓSTICO DE LA ENFERMEDAD DE F ARBER 
(57) Abstract: The invention relates to a family of compounds having a structural nucleus of amino alcohol derivatives and to the 
use thereof for the detection of Farber's disease, using a diagnosis method performed outside the human body, comprising the use 
of said compounds bound to a fluorophore, chromophore or luminophore as substrates of the enzyme acid ceramidase, the 
functionality of which is reduced in patients with this disease. In addition, the invention relates to a kit comprising at least one of 
the aforementioned compounds for use in diagnosing the disease from a biological sample isolated from a persono 
(57) Resumen: La presente invención se refiere a una familia de compuestos con un núcleo estructural de derivados de 
aminoalcohol y a su uso para la detección de la enfermedad de Farber aplicando un método de diagnóstico fuera del cuerpo 
humano en el que se emplean dichos compuestos unidos a un fluoroforo, cromó foro o luminoforo como sustratos de la enzima 
ceramidasa ácida, cuya funcionalidad se encuentra disminuida en pacientes con dicha enfermedad. Además la presente invención 
se refiere a un kit que comprende al menos uno de estos compuestos para utilizar en el diagnóstico de la enfermedad a partir de 
una muestra biológica aislada de un individuo. 
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Método de diagnóstico de la enfermedad de Farber 
La presente invención se refiere a una familia de compuestos con un núcleo estructural de 
derivados de aminoalcohol y a su uso para la detección de la enfermedad de Farber 
aplicando un método de diagnóstico fuera del cuerpo humano en el que se emplean dichos 
compuestos unidos a un fluoróforo, cromóforo o luminóforo como sustratos de la enzima 
ceramidasa ácida, cuya funcionalidad se encuentra disminuida en pacientes con dicha 
enfermedad. Por tanto la presente invención se engloba dentro de la química y más 
específicamente de la química aplicada al diagnóstico de enfermedades y la determinación 
de actividades enzimáticas. 
ESTADO DE LA TÉCNICA ANTERIOR 
La enfermedad de Farber, también llamada lipogranulomatosis, es un desorden hereditario 
de almacenamiento de lípidos caracterizado por una acumulación de ceramidas en los 
lisosomas, debido a una carencia de la actividad enzimática que la degrada, la ceramidasa 
ácida. Esta enfermedad presenta una tríada de síntomas comunes: inflamación de las 
articulaciones, nódulos subcutáneos y ronquera. Algunas veces pueden aparecer 
hepatoesplenomegalia y malfuncionamiento del sistema nervioso. Se trata de una 
enfermedad muy grave en la que los pacientes mueren generalmente antes de los dos años 
de edad (Levade T, Sandhoff K, Schulze H, Medin JA. Acid ceramidase deficiency: Farber 
lipogranulomatosis (2009) in D. Valle et al. (eds): Scriver's OMMBID (Online Metabolic and 
Molecular Bases of Inherited Disease), New York, McGraw-Hill). 
Actualmente, el diagnóstico de la enfermedad de Farber se realiza básicamente por tres 
tipos de métodos: 
i) Determinación de la actividad ceramidasa ácida. Esto se ha realizado principalmente 
utilizando N-oleoil o N-Iauroil esfingosinas marcadas radioactivamente sobre 
homogeneizados celulares. Estos sustratos se caracterizan por ser muy poco solubles 
































